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objectifs 

IDENTIFIER les troubles envahissants 
du developpement et CONNAITRE les principes 
de la prise en charge. 

DIAGNOSTIQUER un syndrome autistique 
(de la toute petite enfance au debut de Page 
adulte), ARGUMENTER I’attitude therapeutique 
et PLANIFIER le suivi a tous les stades 
de la maladie. 


L autisme est le trouble relationnel le plus severe que I’on 
puisse rencontrer chez I’enfant. II fait partie des troubles 
envahissants du developpement et se caracterise par 
I’association d’un trouble de la communication verbale et non 
verbale, un trouble des interactions sociales, et la presence d’in- 
terets et d’activites restreints et stereotypes. La frequence de 
I’autisme et des troubles apparentes est estimee a pres de 1 %. 
La reconnaissance precoce de ces troubles, avant I’age de 3 ans, 
est essentielle a la mise en place d’une prise en charge la plus 
precoce possible, qui conditionne en partie revolution des troubles 
et le pronostic ulterieur. 

Diagnostic Clinique 

Lautisme fait partie des troubles envahissants du developpe- 
ment. II s’agit d’un syndrome defini cliniquement par la reunion 
d’un certain nombre de symptomes developpementaux presents 
avant I’age de 3 ans, repartis dans trois domaines distincts : celui 
de la socialisation (1), celui de la communication (2) et celui des 
comportements ou interets restreints repetitifs et stereotypes (3). 
Selon la classification Internationale des maladies (CIM 10) qui fait 
reference, la definition de I’autisme repond aux criteres diagnos- 
tiques indiques dans le tableau 1. 


Examens complementaires 

Le diagnostic d’autisme s’etablit cliniquement grace aux obser- 
vations pluridisciplinaires de professionnels formes et experiments 
completant les observations parentales. 

La demarche diagnostique associe I’etablissement d’un diag- 
nostic nosologique et la realisation d’une evaluation individualisee 
fonctionnelle des troubles et des capacites, quel que soit I’age 
du patient. Elle s’articule avec la recherche d’anomalies, de troubles 
ou maladies associes et se fait dans une relation de collaboration 
avec la famille. 

Outils du diagnostic nosologique 

L’ADI-R (flutism Diagnostic Interview-Revised) est le guide d’entretien 
structure avec les parents le mieux reconnu au plan international. 
II permet de recueillir des informations sur le developpement de 
I’enfant ainsi que la description par les parents des symptomes 
observes dans le domaine de la communication, des interactions 
sociales, et des activites et interets de I’enfant. Chez I’adulte, il 
permet de porter un diagnostic retrospect grace aux donnees 
d’anamnese concernant la periode ou les troubles etaient les 
plus importants, entre 4 et 5 ans. 

L’ADOS (/ Autism Diagnostic Observation Schedule) est un outil 
standardise qui permet (’observation du comportement du patient 
et la presence des signes caracteristiques de I’autisme dans 
une situation structuree. II existe differents modules en fonction 
de I’age du patient, et du niveau de langage du sujet. 

La CARS {Child Autism Rating Scale) est une echelle diagnostique 
d’utilisation simple qui permet aussi d’observer le comportement 
de I’enfant, la presence des signes caracteristiques de I’autisme 
et d’en apprecier le degre de severite, dans une situation d’ob- 
servation libre. 

Outils du diagnostic fonctionnel 

Differents domaines du developpement doivent etre systema- 
tiquement examines. II n’existe pas de procedure standard. 
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| Criteres diagnostiques 

A Pour porter le diagnostic de trouble autistique, il taut trouver 
un total de 6 criteres au moins parmi les elements decrits 
en (1), (2) et (3), dont au moins 2 criteres dans le premier 
domaine, et 1 critere dans les domaines (2) et (3) 


(1) Alteration qualitative des interactions sociales, comme en temoignent 

2 des elements suivants 

I alteration marquee dans I’utilisation, pour reguler les interactions 
sociales, de comportements non verbaux multiples, tels que le contact 
oculaire, la mimique faciale, les postures corporelles, les gestes 

I incapacity a etablir des relations avec les pairs correspondant 
au meme niveau de developpement 

I le sujet ne cherche pas spontanement a partager ses plaisirs, 
ses interets ou ses reussites avec d’autres personnes 

I manque de reciprocity sociale ou emotionnelle 

(2) Alteration qualitative de la communication, comme en temoigne(nt) 

au moins 1 des elements suivants 

I retard ou absence totale de developpement du langage parle 
(sans tentative de compenser par des modes de communication 
alternatifs tels que mimes ou gestes) 

I ou incapacity marquee a engager ou a soutenir une conversation 
avec autrui 

I usage stereotype et repetitif du langage, ou langage idiosyncrasique 

I absence d’un jeu de faire-semblant vane et spontane, ou d’un jeu 
d’imitation sociale correspondant au niveau de developpement 

(3) Caractere restreint, repetitif et stereotype des comportements, 

des interets ou des activites, comme en temoigne(nt) au moins 

1 des elements suivants 

I preoccupation circonscrite a un ou plusieurs centre d’interets 
stereotypes et restreints, anormale soit dans son intensity, 
soit dans son orientation 

I adhesion apparemment inflexible a des habitudes ou a des rituels 
specifiques et non fonctionnels ; 

I manierismes moteurs stereotypes et repetitifs ; 

I preoccupations persistantes pour certaines parties d’objet 


B Retard ou caractere anormal du fonctionnement present avant 3 ans, 
dans au moins 1 des domaines suivants 


(1) Interactions sociales 

(2) Langage necessaire a la communication sociale 

(3) Jeu symbolique ou d’imagination 


C Le trouble ne s’explique par pas un autre diagnostic, tel que 
le syndrome de Rett ou le trouble desintegratif de I’enfance 


Observation clinique, repetee dans le temps. 

Examen psychologique : tests non specifiques (echelle de 
Brunet-Lezine, echelle de Wechsler adaptee a I’age, K-ABC) ou 
specifiques (PEP-R pour Psycho Educative Profile) et PEP 3, 
PEP-AA chez I’adolescent et I’adulte, echelle de Vineland). 
L’ examen du langage et de la communication (ESCP [Examen 
standardise de la communication preverbale], grille de Wetherby). 
Examen du developpement psychomoteur et sensorimoteur. 

Diagnostic etiologique : recherche d’anomalies 
associees 

L’autisme peut etre associe a certaines affections neurologiques, 
genetiques ou metaboliques. La recherche de ces pathologies 
associees repose sur : 

- I’interrogatoire des parents (grossesse, accouchement, develop- 
pement precoce, notion de regression, antecedents medicaux 
personnels, maladies associees, antecedents familiaux) ; 

- I’examen clinique : examen neurologique, morphologique, general, 
faille, poids, perirmetre cranien avec courbes, taches cutanees, 
audition et vision. 

La realisation d’ investigations complementaires : certaines sont 
systematiques (examen de la vision et de r audition, consultation 
neuropediatrique, consultation genetique avec caryotype standard 
[ou haute resolution] si possible, et X fragile), d’autres orientees 
par les investigations precedentes (bilans neurometaboliques, 
EEG avec sieste, IRM cerebrale morphologique avec spectro- 
scopie...). 

Diagnostics differentiels 

Autres troubles envahissants du developpement 

1. Syndrome de Rett 

II touche les filles dans 90 % des cas. II est caracterise par la 
deceleration de la croissance du perimetre cranien apres une 
phase de developpement apparemment normal, entre 5 et 48 mois, 
par la perte du langage et I’apparition de troubles de la coordi- 
nation, de stereotypies motrices caracteristiques et d’un retard 
mental severe. Un diagnostic genetique est possible dans plus 
de 30 % des cas, identifiant une mutation dans le gene MECP2. 

2. Syndrome d’Asperger 

II est caracterise par la presence d’un trouble des interactions 
sociales et par la presence d’interets et d’activites restreints et 
stereotypes. En revanche, le langage se developpe normalement, 
voire precocement, avec I’utilisation d’un vocabulaire tres sophisti- 
que dans les domaines d’interets de I’enfant, et un aspect adulto- 
morphe. Ces enfants ne presentent pas de retard cognitif, et ont 
parfois un potentiel cognitif superieur a la norme, mais heterogene. 

3. Trouble desintegratif de I’enfance 

II est caracterise par I’apparition tardive, apres I’age de 3 ans, 
d’un tableau autistique associant troubles des interactions, de la 
communication, et presence d’interets et d’activites restreints et 
stereotypes. 
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Troubles envahissants du developpement 
(voir items 115, 117, 118, 135) 

POINTS FORTS A RETENIR 

O L’autisme est un trouble neurodeveloppemental 
qui se manifeste des les trois premieres annees de la vie. 



© II associe un trouble de la communication verbale et non 
verbale, un trouble des interactions sociales, et la presence 
d’interets et d’activites restreints et repetitifs. 


© Le diagnostic peut etre evoque a partir de Page de 2 ans, 
et peut etre porte a Page de 3 ans. II necessite un bilan 
pluridisciplinaire nosologique, fonctionnel et etiologique. 


© II est important de ne pas retarder le diagnostic, 
afin de mettre en place une prise en charge individualist, 
precoce et intensive, en concertation avec les parents, 
associant des approches therapeutiques, reeducatives 
et pedagogiques. 


4. Troubles envahissants du developpement non specifies 

L’enfant presente a des degres divers des troubles des inter- 
actions, de la communication ou la presence d’interets et d’ac- 
tivites restreints et stereotypes, sans que tous les criteres du 
trouble autistique ne soient remplis. 

Autres troubles du developpement 
et des apprentissages 

1 . Retard mental 

Le retard mental est caracterise par un retard homogene dans 
les acquisitions motrices et cognitives, de severite variable, chez 
un enfant qui presente par ailleurs de bonnes capacites relation- 
nelles. 

2. Troubles specifiques du langage ou dysphasies 

Ces troubles sont caracterises par une atteinte predominate 
du langage verbal, alors que la communication non verbale 
(utilisation de gestes symboliques et fonctionnels, mimiques, 
regard) est preservee. 

Troubles sensoriels 

Ce sont la surdite et la cecite. 

Autres diagnostics psychiatriques 

Les autres diagnostices psychiatriques sont les deprivations 
affectives severes et la depression precoce de I ’enfant, le trouble 
obsessionnel compulsif, le syndrome de Gilles de la Tourette, et 
chez I’adulte la schizophrenie. 


Complications et criteres de gravite 

L’autisme est un syndrome heterogene de severite variable. 
On peut observer des trajectoires evolutives tres differentes d’un 
enfant a I’autre, en particulier entre 2 et 6 ans. C’est toute Pim- 
portance d’un reperage precoce des troubles et de la mise en 
place precoce d’une prise en charge suffisamment intensive. 

Les facteurs de mauvais pronostic sont I ’association a un retard 
mental severe, I ’absence de developpement du langage avant Page 
de 6 ans, la presence de pathologies associees, I’acces tardif 
aux soins. La severite des troubles peut etre appreciee par certaines 
echelles (CARS) ainsi que par le diagnostic fonctionnel des differents 
secteurs de fonctionnement de I’enfant. 

Les complications de I’autisme sont une evolution defavo- 
rable, avec I’aggravation des troubles du comportement (com- 
portements hetero- et auto-agressifs, automutilations), les mani- 
festations d’angoisse (crises d’angoisse, troubles du sommeil), 
I’aggravation du retard mental, et I’apparition de troubles soma- 
tiques difficiles a diagnostiquer, en particulier I’apparition d’une 
epilepsie a I’adolescence. 

Ainsi il est essentiel de ne pas negliger la realisation d’examens 
somatiques, meme s’ils sont difficiles a realiser, chez un enfant 
autiste dont les troubles du comportement s’aggravent. 

Traitement et prise en charge 

II n’existe pas de traitement type de I’autisme, mais un panel 
de prises en charge qui peuvent ameliorer significativement les 
troubles presentes par les enfants autistes, et leur pronostic. 

Les prises en charge doivent etre le plus precoce possible, 
c’est-a-dire debuter avant Page de 3 ans, etre suffisamment inten- 
sives, si possible plus de 20 heures par semaine, individualists, 
prolongees, et etre etablies en collaboration avec les parents. 
Elies reposent sur un diagnostic nosologique et fonctionnel, qui 
doit etre repete regulierement. 

Chez I’enfant, I’efficacite des prises en charge mises en place 
doit etre mesuree par la realisation de bilans fonctionnels perio- 
diques, idealement une fois par an, permettant I’ajustement du 
projet personnalise. Ce projet doit etre defini en concertation 
avec les parents et les differents professionnels impliques dans 
le suivi de I’enfant. 

Chez I’adulte, le suivi implique une surveillance medicale regu- 
liere, et la mesure des capacites d’autonomie de la personne avec 
autisme. 

Les psychotherapies : parmi celles-ci, on trouve : 

- therapies mere-enfant ; 

- therapies psychomotrices ; 

- therapies psychanalytiques ; 

- therapies par le jeu (Greenspan) ; 

- therapie d’echange et de developpement ; 

- groupes therapeutiques. 

Les prises en charge cognitivo-comportementales : ce sont les methodes 
TEACCH et ABA, ainsi que les groupes d’habilites sociales. 
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Les traitements educatifs et reeducatifs : ce sont la reeducation ortho- 
phonique (PECS, Makaton), la reeducation psychomotrice, I’ergo- 
therapie. 

La scolarite : on privilegie une integration scolaire accompagnee 
d’un AVS (aide de vie scolaire) et une scolarite adaptee (CLIS, 
CLasse d’lntegration Speciale, ULIS) ou integree a I’hopital de 
jour ou a I’lME (institut rmedico-educatif). 

Traitements medicamenteux : ils sont symptomatiques et non cu- 
ratifs, doivent etre presents a la posologie la plus faible possible 
pour la periode la plus courte possible, avec une surveillance 
etroite des effets secondaires. 

Risperdal : traitement symptomatique de I’angoisse, de P agita- 
tion et des troubles du sommeil lies a I’angoisse : 0,25-2 mg/j en 
une a deux prises. 

Ritaline : traitement symptomatique de I’agitation et des troubles 
attentionnels. Posologie : 0,5-1 mg/kg/j. 

Melatonine : traitement symptomatique des troubles de I’en- 
dormissement. Posologie : 2-4 mg le soir. 

La prise en charge des problemes somatiques et de la douleur : le suivi 
somatique des patients presentant un trouble envahissant du 
developpement est difficile, car ils ne sont pas en mesure d’ex- 
primer ce dont ils souffrent de maniere explicite, et se laissent 
difficilement examiner. Pourtant, ces patients doivent beneficier 
du meme suivi que des enfants, adolescents ou adultes ordinaires 
au cours de visites regulieres au moins annuelles chez leur me- 
decin traitant. 

En cas d’aggravation des troubles du comportement, il est par 
ailleurs essentiel de rechercher une cause somatique sous- 
jacente, en particulier : 

- des douleurs d’origine digestive, eventuellement associees a 
des troubles du transit : recherche d’intolerances alimentaires ; 

- des douleurs d’origine dentaire : un examen dentaire annuel est 
indispensable (recherche et traitement des caries eventuelles) ; 

- des douleurs d’origine ORL : un examen des oreilles et parfois 
une radio de sinus en cas de doute ; recherche et traitement 
d’une otite ou d’une sinusite ; 

- des douleurs ou genes d’origine ophtalmologique : traitement 
d’une conjonctivite, d’un trouble de la refraction ; 

- des douleurs d’origine gynecologique, en particulier au mo- 
ment des regies, ou syndrome premenstruel : prescription 
d’antalgiques, parfois de contraceptifs ; 

- I’apparition de manifestations epileptiques partielles ou gene- 
ralises : pratique d’un electro-encephalogramme, administration 
d’un traitement antiepileptique. 

L’ examen du patient doit ainsi etre adapte, realise de preference 
par un praticien qui connaTt le patient et la symptomatologie des 
enfants presentant un trouble envahissant du developpement. 
Dans certains cas, certains examens doivent etre effectues sous 
anesthesie generate. 

Le traitement de ces manifestations symptomatiques et dou- 
loureuses est etiologique, comme pour un patient ordinaire, et 
symptomatique par I’administration d’antalgiques si necessaire. 


Actions therapeutiques aupres des parents : ce sont les consultations 
therapeutiques, groupes de parole. 

Traitements institutionnels : ils se font au sein des : 

- SESSAD (service d’education et de soins specialises a domicile) 
specialises ; 

- hopitaux de jour a temps plein ou a temps partiel ; 

- externats medico-pedagogiques (EMP), instituts medico-educatifs 
(IME) en externat ou en internat ; 

- chez I’adulte : les MAS (maisons d’accueil sanitaire), les ESAT 
(etablissements sanitaires d’aide par le travail), les SAMSAH 
(services d’accompagnement medico-social de personnes adultes 
handicapees). 

Mesures medico-sociales : ce sont la prise en charge a 100 %, 
I’ allocation d’education de I’enfant handicape (AEEH) et I'allocation 
adulte handicape (AAH) chez I’adulte. 

Association de parents. 


L. Robel declare n’avoiraucun lien d’interets. 

B. Golse n’a pas fourni de declaration de lien d’interets. 
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Qu’est-ce qui peut tomber a I’examen ? 


CAS CLINIQUE 

M et Mme R. viennent consulter en pedopsychiatrie pour leur fils Martin, 
age de 3 ans et demi, sur les conseils de I’ecole. 

Ms s’inquietent en raison du retard de developpement du langage de leur fils. 

Ms se demandent si Martin entend bien, car il ne repond pas a son prenom lorsqu’ils 
I’appellent. Martin a dit papa et maman vers I’age de 1 2 mois, puis le developpement 
de son langage s’est arrete jusqu’a il y a quelques mois. Actuellement, il repete 
des slogans publicitaires ou des dialogues de dessin anime, a n’importe quel moment 
de la journee. II n’utilise pas le langage pour exprimer ses besoins ou ses emotions, 
et utilise souvent le tu pour parler de lui. Martin est le seul enfant du couple. 

La grossesse et I’accouchement se sont deroules normalement, a terme. Martin etait 
un bebe tres calme, qui ne pleurait jamais. Ses parents pouvaient I’emmener partout, 
et tout I’entourage familial se felicitait du temperament calme de leur bebe. 

Martin s’est assis vers 9 mois, il a marche vers 1 8 mois. Retrospectivement, 

Mme R realise que Martin n’aimait pas qu’on le prenne dans les bras ;il preferait 
rester dans le transat ou il se tenait tranquille et donnait I’impression d’observer 
tout ce qui se passait autour de lui. En revanche, il etait difficile d’etablir un contact 
par le regard, Martin avait tendance a detourner sa tete. II ne babillait pas au moment 
du change ou du bain. M et Mme R se sont ouverts de leurs inquietudes a leur pediatre 
lorsque Martin avait 2 ans, en particulier parce que son langage ne se developpait pas. 
Le pediatre a ete rassurant, et leur a conseille d’attendre que Martin ait 3 ans, et qu’il 
entre a la maternelle. 

A I’heure actuelle, Martin est scolarise a mi-temps en petite section de maternelle, 
mais la martresse a convoque les parents de Martin pour les alerter sur son 
comportement : Martin reste en retrait du groupe, il n’etablit aucun contact avec les 
autres enfants, et n’ecoute pas les consignes. A la maison, Martin passe beaucoup 
de temps a regarder des cassettes, toujours les memes. II aime faire tourner les objets 
sur eux-memes, aligne ses voitures et ne supporte pas qu’on les deplace. II peut 
alors se mettre dans une colere violente, et se mord. Pendant la consultation, Martin 
s’allonge par terre, fait rouler des voitures devant ses yeux et fait tourner leurs roues. 

II n’etablit pas de contact visuel, ne reagit pas lorsqu’on I’interpelle. II ne cherche pas 
a se rapprocher de ses parents pendant la consultation et ne reagit pas a la separation 
lorsqu’on les invite a attendre dans la salle d’attente. 


QUESTION 1 

Quel diagnostic evoquez-vous ? 

QUESTION 2 

Decrivez les symptomes evocateurs 
du diagnostic. 

QUESTION 3 

Quels sont les signes precoces 
qui auraient pu alerter le pediatre ? 

QUESTION 4 

Quelles questions aurait-il pu poser, 
ou quels signes aurait-il pu recueillir 
lorsque Martin avait 2 ans ? 

QUESTION 5 

Qu'allez-vous dire aux parents ? 

QUESTION 6 

Qu’allez-vous proposer aux parents 
de Martin ? 

QUESTION 7 

Quelles sont les consultations 
complementaires qui vous paraissent 
utiles ? 


Retrouvez les reponses sur 

etudiants.larevuedupraticien.fr/ 

item-ecni/N°item 
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